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PARECER TECNICO/SES/SJINAT - FEDERAL N° 1172/2017

Rio de Janeiro, 12 de dezembro de 2017.

Processo n° 0219562-33.2017.4.02.5170
ajuizado por]| |

O presente parecer técnico visa atender a solicitagao de informagdes do 3°
Juizado Especial Federal da Se¢do Judiciaria de Nova Iguagu quanto ao exame Array-
CGH.

| - RELATORIO

1. De acordo com lLaudo para Solicitagdo / Autorizagdo de Procedimento
Ambulatorial de Alto Custo / Especial — SUS (fls. 23, 27 e 28), sem data de emisséo e
documento médico emitido em 04 de setembro de 2017, ambos assinados pelo geneticista
| |(CREMERJ [ | do Servigo de Genética Médica da
Universidade do Grande Rio - Unigranrio, o Autor, em idade escolar, & portador de
deficiéncia intelectual grave / profunda, transtorno do espectro autista (TEA), alta
estatura, macrocefalia, crises convulsivas e dismorfias faciais significativas. Ao exame
de tomografia computadorizada de cranio, foi evidenciada imagem com hematoma subdural
crénico. H4 necessidade de realizagdo do exame Array-CGH para investigacdo de
sindrome _de microdelecao ou microduplicacéo cromossdmica relacionada ao fendtipo do
Autor. Cariotipo 46, XY (normal). Foi informada a seguinte Classificagdo Internacional de
Doengas (CID10) F73 - Retardo mental profundo.

2. Segundo encaminhamento médico do Instituto Fernandes Figueira — SUS a
Rede SARAH (fi. 29), emitido em 14 de agosto de 2017, pelo geneticista

|(CREMERJ [ | o Autor é portador de déficit global do
desenvolvimento, hipermobilidade articular importante, convulsées desde os 05 anos e
diagnésticado um hematoma subdural ja& operado (quedas frequentes). Apresenta
macrocefalia (>P98), andar tipico “tesourado®, afdsico, e os polegares, apesar de
redutiveis, ficam em posigdo abduzidos quando a méo esta relaxada. Foi encaminhado para
avaliag8o e realizagdo do exame Array CGH.

Il - ANALISE

DA LEGISLACAO

1. A Portaria de Consolidagdo n® 3/GM/MS, de 28 de setembro de 2017,
contém as diretrizes para a organizagao da Atengéo & Saude no ambito do Sistema Unico
de Saude (SUS) visando superar a fragmentagéo da atengdo e da gestao nas Regides de
Satde e aperfeigoar o funcionamento politico-institucional do SUS com vistas a assegurar
ao usuario o conjunto de agdes e servigos que necessita com efetividade e eficiéncia.

2. A Portaria de Consolidagdo n® 1/GM/MS, de 28 de setembro de 2017,
publica a Relagado Nacional de Agbes e Servigos de Saude (RENASES) no ambito do
Sistema Unico de Saude (SUS) e da outras providéncias.

3. O Anexo XXXVl da Portaria de Consclidagédo n® 2/GM/MS, de 28 de
setembro de 2017, publica Politica Nacional de Atengdo Integral as Pessoas com Doengas
Raras, aprova as Diretrizes para Atengao Integral as Pessoas com Doengas Raras no
ambito do Sistema Unico de Satide (SUS), e da outras providéncias.
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4, Considerando a Politica Nacional Sgrif‘\’-‘eﬂéal,aga;_ddo_srlys_, d;spo;ta r; A‘r;exc;
XXVI da Portaria de Consolidagéo n° 2/GM/MS, de 28 de setembro de 2017,

Art. 9° § 1° O Complexo Regulador seré organizado em:

| - Central de Regulagéo de Consultas e Exames: regula o acesso a todos
os procedimentos ambulatoriais, incluindo terapias e cirurgias ambulatoriais;

I - Central de Regulagdo de Internagbes Hospitalares: regula o acesso aos
leitos e aos procedimentos hospitalares eletivos e, conforme organizagéo
local, o acesso aos leitos hospitalares de urgéncia; e

1!l - Central de Regulag8o de Urgéncias: regula o atendimento pré-hospitalar
de urgéncia e, conforme organizag8o local, 0 acesso aos leitos hospitalares

de urgéncia.
DA PATOLOGIA
1 O retardo mental & definido como a parada do desenvolvimento ou

desenvolvimento incompleto do funcionamento intelectual, caracterizados essenciaimente
por um comprometimento, durante o periodo de desenvolvimento, das faculdades que
determinam o nivel global de inteligéncia, isto &, das fungdes cognitivas, de linguagem, da
motricidade e do comportamento social. Pode acompanhar outro transtorno mental ou fisico,
ou ocorrer de modo independente’.

2. O autismo e os transtornos invasivos do desenvolvimento (TIDs), as vezes
denominados transtornos do espectro do autismo, referem-se a uma familia de distarbios
da socializagdo com inicio precoce e curso crénico, que possuem um impacto variavel em
areas multiplas e nucleares do desenvolvimento, desde o estabelecimento da subjetividade
e das relagdes pessoais, passando pela linguagem e comunicagao, até o aprendizado e as
capacidades adaptativas. A manifestagao paradigmatica dos TIDs - o autismo - & um
transtorno de desenvolvimento com um modelo complexo, no sentido de que qualquer
tentativa de compreendé-lo requer uma andlise em muitos niveis diferentes, como do
comportamento & cognigo, da neurobiologia & genética, e as estreitas interagdes ao longo
do tempo®. O tratamento & complexo, centrando-se em uma abordagem medicamentosa
destinada a redugdoc de sintomas-alvo, representados principalmente por agitagao,
agressividade e irritabilidade, que impedem o encaminhamento dos pacientes a programas
de estimulagéo e educacionais.

3. Os transtornos globais do desenvolvimento se caracterizam por
prejuizos severos e invasivos em diversas areas do desenvolvimento, como habilidades de
interac@o_social _recipr ilidade d muni o e n omportamentos
interesses e atividades estereotipados. Os prejuizos qualitativos que definem estas
condicbes representam um desvio em relacdo ao nivel de desenvolvimento do individuo,
que afeta sua adaptacéio social, educacional e de comunicac@o. Em geral, as alteragbes se
manifestam nos primeiros anos de vida e podem aparecer associadas a alteragdes
neurolégicas ou quadros sindrémicos, variando em grau e intensidade de manifestagdes.’.

4. Macrocefalia é a anormalidade congénita em gque a circunferéncia
occipitofrontal & maior do que dois desvios-padréo acima da meédia para uma determinada

! Classificag@o Estatistica Internacional de Doengas e Problemas Relacionados a Satde {CID-10), Disponivel em:
<hitp//www.datasus.gov.bricid 10/V2008/WebHelp/f70_f79.htm>. Acesso em: 07 dez. 2017.

2 gelelo. KLIN, A.: MERCADANTE, M. T. Autismo e transtornos invasivos do desenvolvimento, Revista Brasileira de
Psiquiatria v.28, n.1, p. s1-s2, 2006. Disponivel em: <http:/fwww.scieio. br/pdf/rop/iv28s1/a01v28s1,pdf>. Acesso em;
07 dez. 2017.

IGADIA, C. A. et al. Autismo e doengas invasivas de desenvolvimento. Jornal de Pediatria - Vol. 80, N°2(supl),
2004. Disponivel em: <http:/iwww.scielo.bripdi/jped/ivB0On2s0/vB80n2Sa10.pdf>, Acesso em: 07 dez. 2017,
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|dade Esta associada com hidrocefalia, derrame subdural custos aracnéudeos ou é parte de
uma afecgao de origem genética (ex.: doenga de Alexander, sindrome de sotos)*,

8. Crise convulsiva sdo disturbios clinicos ou subclinicos da fungdo cortical,
devido & descarga sUbita, anormal, excessiva e desorgamzada de células cerebrais. As
manifestagdes clinicas incluem fenémenos motores, sensoriais e psiquicos. Os ataques
recidivantes sdo normalmente referidos como epilepsia ou "transtornos de atagues"’.

6. As dismorfias existem como anomalias ocorridas durante o
desenvolvimento embriolégico. Assim, algumas delas sdo denominadas genericamente
como sindromes reconhecidas, ou seja, uma série de sinais e sintomas que existem em um
mesmo tempo e definem clinicamente um estado de doenga congénita e outras s&o
registradas diretamente como patologias “da crianga com ma formag&o” °.

7. Hlpermobllldade articular € a perda de estabilidade de uma articulagio ou
de uma prétese articular’.

8. A afasia ou disfasia é definida como transtorno cognitivo caracterizado pela
deficiéncia da capacidade de compreender ou expressar a linguagem nas suas formas
escrita ou falada. Esta afec¢do é causada por doengas que afetam as areas de linguagem
do hemisfério dominante. Os sinais clinicos sdo usados para classificar os varics subtipos
desta doenga. Como categorias gerais, estdo incluldas as formas receptiva, expressiva e
mista de afasia®.

DO PLEITO

1. O exame Array-CGH & uma metodologia de citogenética molecular na qual
permite detectar tanto alteragbes cromossdmicas numéricas, grandes delegdes e
duplicagbes, verificando perdas ou ganhos submicroscopicos de material cromossdmico
{microdelegdes ou microduplicagdes) e facilitando o diagnostico e a identificag@o das bases
moleculares de varias alteragdes genéticas. Seus resultados conferem informagdo néo
apenas sobre a extens@o e localizagdo precisa da alteragdo, mas correlaciona-as com o
mapa fisico e genélico do goenoma humano, permitindo identificar qual(is) gene(s) esta(ao)
envolvido(s) na alteragdo™". Estas alteragbes designam-se por variagbes do nimero de
copias e sao frequentemente encontradas em casos de atraso mental idiopatico,

4 BVS - Biblioteca Virtual em Salde. Descri¢io de macrocefalia. Disponivel em:

<htip//pesquisa bvsalud.org/portal/decs-
locator/?output=site&lang=pt&from=18&sort=&format=summary&count=20&fb=&page=1&fiter’%5Bdb%5D0%58%5D=
DECS&g=&index=tw&tree_id=C05.660.207.5368term=C05.660.207 536>, Acesso em: 07 dez. 2017,

* BVS - Biblicteca Virtual em Satde. Descrigiio de crises convulsivas. Disponivel em: <hitpi/idecs.bvs.bricgi-
bin/wxis 1660.exe/decsserver/?IsisScript=..Jcgi-
bin/decsserver/decsserver.xis&task=exact_term&previous_page=homepage&interface_language=pisecarch_langua
ge-p&uarch_expsAtsqm%ZOConvmsivosz Acesso em: 07 dez. 2017.

IAPO - Interamerican Association of Pediatric Otorhinolaryngology. MISCIONE, M. C. Analise das Sindromes com
Disformismo em Otorrinolaringologia. Disponivel em: <http:/iwww.iapo.org.brimanuals/03-1.pdf>. Acesso em: 07
dez. 2017.

" BVS - Biblioteca Virtual em Sadde. Descrigio de hipermobilidade articular. Disponivel em: < http://decs.bvs.briegi-
binfwxis 1660.exe/decsserver/?lsisScript=..fcgi-

bin/decsserver/decsserver xis&task=exact_term&previous_page=homepage&interface_language=p&search_langua
Qe-p&mnch exp=instabilidade%20articular>. Acesso em: 07 dez. 2017.

BVS - Biblioteca Virtual em Saude. Descrigdo de Afasia. Disponivel em: <hitp:/pesquisa.bvsalud.org/portal/decs-
locator/?output=site&lang=pt&from=1&sort=&format=summary&count=20&b=&page=14&filler%k5Bdb%5D%58%50=
DECS&q=&indexstw&iree_id=C10,597.606.150.500,800.100&term=C10.597.606,150.500.800,100>. Acesso em:
07 dez. 2017.

* Sociedade Brasileira de Genética Médica. Alteragdes Genéticas Submicroscopicas: Parte |. Disponivel em:
<https://diretrizes.amb.org.br/_BibliotecaAntiga/alteracoas_genelicas_submicroscopicas_parte_| pdf>, Acesso em:
11 dez. 2017.

" Costa, A.P.M. Faculdade de Medicina da Universidade do Porto. Impaclo da técnica de array-CGH na avaliagdo
genética de doentes com diagnéstico de atrasc mental. Disponivel em: <https://repositorio-
aberto.up.pt/bitstream/10216/81310/2/37079.pdf>. Acesso em: 11 dez. 2017.
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malformagdes congénitas ou alteragdes comportamentais, como o autlsmo Esta técnica é

o teste de primeira linha em pacientes com estas patologias'’.

1Il - CONCLUSAOQ

1. De acordo com as Diretrizes para a Atencdo Integral as Pessoas com
Doencas Raras, o método Array-CGH e utilizado para detecgdo de variagao no nimero de

copias de sequéncias de DNA (perdas ou ganhos de material cromossdmico). E um método
muito mais sensivel que o caridtipo, pois detecta tanto grandes aberragdes como pequenas,
podendo ser utilizado para avaliagdo gendmica de um cromossomo especifico, de um
segmento cromossdmico, ou mesmo de um Unico gene, e estd indicado na avaliagdo de
individuos com anomalias maltiplas que ndo caracterizam sindromes genéticas conhecidas,
para individuos ndo sindrémicos com atraso de desenvolvimento e/ou deficiéncia
intelectual e para individuos com manifestagdes do espectro autista'?,

Salienta-se que os testes genéticos ou bioquimicos permitem ter mais
ggﬂg;g de que a doenca da gual se suspeita clinicamente é a que, de fato, afeta o paciente.

Isto € muito importante porque permite ter um diagnéstico mais assertivo, sem sujeitar a
pessoa a exames desnhecesséarios, e permite orientar a familia em termos de risco. A
importancia do diagnéstico precoce também & fundamental, em especial para as doencas
raras, cuja maioria & progressiva, para que se iniciem medidas terapéuticas ou preventivas
© mais cedo possivel com vista a evitar a progress&o dos sintomas e a perda de qualidade
de vida do paciente ™,

3. Diante do exposto, informa-se que o exame Array-CGH estéa indicado para
melhor elucidagdo diagnéstica do quadro clinico que acomete o Autor (fis. 23,27,28,29).
4. Elucida-se que, de acordo com a Comissdo Nacional de Incorporagao de

Tecnologias no SUS, tornou-se pulblica a decisdo de incorporar o exame genético:
identificagao de alteraqao cromossdmica submicroscépia por Array-CGH para
indicag@o de doengas raras

5. Portanto, cumpre mencionar que o exame pleiteado Array-CGH esta
coberto pelo SUS, conforme Tabela de Procedimentos, Medicamentos, Orteses/Proteses e
Materiais Especiais do Sistema Unico de Saide - SUS (SIGTAP), na qual consta:

fi submicroscépica por A Y-CGH, sob o cédigo
de procedimento: 02.02.10.010-3.

6. Destaca-se que o Autor estd sendo acompanhado pelo Instituto Fernandes
Figueira, instituicdo de salde pertencente ao SUS e que, de acordo com o Cadastro
Nacional de Estabelecimentos de Saltde (CNES), esta cadastrado para o Servigo
Especializado: Atengdo as Pessoas com Doengas Raras (ANEXO 1)'*.

! Linhares, N.D.; Svartman,M.; Valadares, E.R, Diagnéstico citogenético de pacientes com retardo mental

idiopatico. J Bras Patol Med Lab, v. 48, n. 1, p. 33-39, fev,2012. Disponivel em:

<http:/Avww.scielo. brlpdfl]bprnllv48n1llo7v48n1> Acesso em: 11 dez. 2017,

" Diretrizes para a Atengdo Integral 4s Pessoas com Doengas Raras. Ministério da Sadde. Disponivel em:

<http liconitec gov.br/images/Protocoles/Diretrizes_Atencac-DoencasRaras.pdf>. Acesso em: 07 dez. 2017.

* Comissdo Nacional de Incorporagio de Tecnologias no SUS - Conitec. Procedimentos Laboratoriais para
diagnéstico de doengas raras associadas a anomalias congénitas na tabela SUS, Disponivel em:

<http /lconitec.gov.briimages/Incorporados/DoencasRaras-Eixosi-lI-lII-FINAL. pdf>. Acesso em: 07 dez. 2017,

" Comissdo Nacional de Incorporagao de Tecnologias no SUS - CONITEC. Recomendagdes sobre as tecnologias
avaliadas. Ordem alfabética. Disponivel em: < http://conitec.gov.britecnologias-em-avaliacac#A >. Acesso em: 07
dez. 2017.

'* CNES - Cadastro Nacional de Estabelecimentos de Satde. Servigo Especializado: Atengdo as Pessoas com
Doengas Raras. Disponivel em:
<hitp://cnes2 datasus.gov.br/Mod_Ind_Especialidades_Listar.asp?VTipo=168&VListar=14VEstado=338VMun=330
4558VComp=008VTerc=008VServico=168&VClassificacao=00&VAMbu=&VAMbuSUS=1&VHosp=&VHospSus=1>
. Acessc em: 07 dez. 2017,
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Dessa forma, salienta-se que a referida_institui aomrealizar o _acompanhamento d

patologia do Autor e, o seu devido encaminhamento para viabilizagéo ao acesso ao exame
pleiteado.

Acrescenta-se que de acordo com o Cadastro Nacional de

7.
Estabelecimentos de Salde (CNES), somente o Municipio do Rio de Janeiro possui o
Servigo Especializado: Atengao as Pessoas com Doengas Raras (ANEXO 1) ™.

8. Adicionalmente, salienta-se que segundo a pagina eletrbnica do Instituto
Fernandes Figueira (IFF/SUS), a referida unidade tornou-se Centro de Referéncia de
Atencgdo as Pessoas com Doengas Raras no Estado do Rio de Janeiro (ANEXO m'.

9. Cabe ainda informar que a realizagdo do exame Array-CGH, tem como
objetivo auxiliar determin tico_etioldqgico, devido a heterogeneidade de
fatores causais associados’. Assim, quanto ao questionamento sobre “..0 tratamenlio
adequado a que deve se submeler o Aulor...", ressalta-se que somente apos a realizagéo
do exame, o médico assistente obtera mais informagdes que auxiliem no manejo do caso.

10. Elucida-se que os esclarecimentos referentes @ vaga nos hospitais
publicos ou rede particular, ndo constam no escopo de atuagéo deste Nicleo.

E o parecer.

Ao 3° Juizado Especial Federal da Segdo Judiciaria de Nova Iguagu
para conhecer e tomar as providéncias que entender cabiveis,

VIRGINIA S. PEDREIRA FERNAD Ab T oOND s MEIDA
Enfermeira ASPAR
COREN - RJ 321.417

PRISCILA AZEVEDO
Enfermeira/SJ
COREN/RJ: 261.162
1D: 5072070-8

FLAVIO AFONSO BADARO
Assessor-chefe
CRF-RJ 10.277
ID. 436.475-02

" CNES - Cadastro Nacional de Estabelecimentos de Salde. Servigo Especializado: ATENCAO A PESSOAS COM
DOENCAS RARAS. Disponivel em:
<http//cnes2.datasus.gov.brMod_Ind_Especialidades_Listar.asp?VTipo=168&VListar=1&VEstado=33&VMun=330
4558V Comp=00&VTerc=008VServico=168&VClassificacac=00&VAmMbu=&VAMbUSUS=1 &VHosp=&VHospSus=1>
. Acesso em: 07 dez, 2017.

7 instituto Fernandes Figueira, Centro de Referéncia de Atengo as Pessoas com Doengas Raras no Estado do
Rio de Janeiro. Disponivel em: <htip:/iwvaw.iff.fiocruz. briindex.php/B-noticias/171-doencasraras>. Acesso em: 11
dez. 2017.
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ANEXO |

ZX Ministério da Saide

Becretaria de Atenglo & Sadde
JDATASUS

Institucional | .| Relatérios Consultas

. Home ’

4
Indicadores - Servigos Especializados

Estado: RIO DE JANEIRO
Municipio: RIO DE JANEIRO
Tipo de Servigo:
Servigo Especializado: ATENCAO A PESSOAS COM DOENCAS RARAS

Classificagio:

Atendimento
Hospitalar

Existern 3 registros na tabela - Mostrando

tstnbelocmento ChNP) CNP) Mantenedora

2295415 HOSPITAL UMIVERSITARIO GAFFREE E GUIRLE © 1340230770002 34023077000107
2708353 Irr FDCRUZ I IJJ?SIGESCOU!)S
2200167 UFR) HOSPITAL UNIVERSITARO CLEMENTING FRAGA FILMO 2366683005347 I3G63683000116

NUCLEO DE ASSESSORIA TECNICA/SJ/SES 6



v/
\ =

e
GOVERNO DO ESTADO DO RIO DE JANEIRO
SECRETARIA DE ESTADO DE SAUDE
SUBSECRETARIA JURIDICA
NUCLEO DE ASSESSORIA TECNICA EM AGOES DE SAUDE

ANEXO Ii - o

Instituto Fernandes Figueira se torna o primeiro Centro de
nu .).v}. i Referncia de Atengio ds Pessoas com Doengas Raras no
ko A 1 Estada do Rio de Janeire
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